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 第1編アミノ酸代謝異常症のスクリーニング法とその成績
 最近小児科領域に論いて注目を浴びている疾患に,先天性代謝異常症があり,その中でもアミ
 ノ酸代謝異常症に関する最近の進歩は目覚しい。筆者はアミノ酸代謝異常の検索手段として,薄
 層ク・マトグラフィーによるアミノ酸尿のスクリーニング法を考案,樹立した。従来用いられて
 来たベーパークロマトグラフィーに比し,著者の薄層ク・マトグラフィーは数々の利点一即ち
 展開時間が短ぐ,より微量の試料で分析でき,各アミノ酸の分離がよく・耐熱性である為熟を加
 える呈色反応を行い得る等一が挙げられる。55種類のアミノ酸純品を用いて,二次元薄層〃
 ・マトグラムを検討し,そのRf値及ぴニンヒド、,ン発色の色調を調べ,本法によりこれら53
 種類のアミノ酸の分別同定が可能であることを見出し.た。次に新生児に対するスクリーニング法
 として・毛細管血による血清アミノ酸の微量分析法(一次元薄属ク・マトグラフィー,を考案し・
 約5PO名の新生児に応用した結果,短時間で多数の試料を分析することが出来,臨床的に極め
 て有用であると認められた。スク1,一二ングの意義は,多数の試料の中から異常なものをふるい
 分けることを目的とする故に,操作が傭便,迅速であること,感度が良いこと,又費用を要しな
 いことが条件となる。ここで述べた薄層クロマトグラフィーによる各種アミノ酸の分析方法は,
 これらの条件を充分満し得るものであると考えられる。
 二次元薄層ク・マトグラフィーにより検索した対象は総数1701名(中,精神身体発育遅延
 児1055名)の成績について述べる。癒発性アミノ酸代謝異常症として,Overf■ow七y-
 peではPhenylke七〇nuria4名,Mapユesyrupurined.i8ease1例,Hy-
 per8;lycinemia,1伊弾,Hy'per▽a』Lir1θ辺ia1奮ll,σongeni七aユtryptopha-
 nuria1例の計8名であった。No一七hre6五〇ユd七ypeではHomocy8tinuria5例
 H7pop五〇spha仁a8iaづ伊]㌧Hydroxyky・nureninuria1傷心であったoRenal一
 (Transpor七)七ypeではPrOlmuria5例,Har硫updisease2例が発見さ
 れ,以上合計18例の先天性アミノ酸代謝異常症が見い出された。二次的なアミノ酸尿として,
 Generalizedamin・a。iduria(GAA♪を示すものに,Pai五s6yndr。me1例
 し。we's8yn己r・me4例,Wi■s。曲面8easeの5例,GaユactOse醐a1例,又
 精神身体発育遅延児に伴ったjo5例が発見された。又二次的にSpecificaminOaci-
 d.uriaを示すものとして,Neuroblastmaの症例にGy's七athionineの異常排泄2例
 と,他の寸例にHOmocystineの異常排泄を見た。
 精神身体発育遅延児マ055名の中でσAAを示すものは997%又BAエB〔!9-Aminoi-
 60bu七y'ricac⊥d・)の多量排泄者は915%であり,BAエBの排泄は正常八の頻度に近
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 く特に本疾患との関連は少い様に思われる。σAAを示した例105名を年令別に検討すると半
 数以上は2オ未満の,愚者にみられた。脳の器質的変化を伴っている症例でのGAAの頻度をみる
 と,脳室拡大(Evan3〆Ra七io≧ロ.5)があり脳実質の萎縮を示した102名中22.6%に,
 又皮質の萎縮を示した56名中256%に,又小頭症の28名中595%に〔}AAが認められた。
 これは精神身体発育遅延児にみられた頻度の皇97%よ抄遙かに高率であった。
 GAAとは反対にHypoalninoaciduriaと言えるものは,特に工diopathi6che
 hyPOpar&七hyroidismの1例と,痙攣を伴う不明な脳変性疾患の1例に著明であった。
 生理的アミノ酸尿であり,又東祥人に多く見られるというBA王B(19-Aminoi80butyr-
 icacid)一uriaの頻度は未だ正確な記載は少い。筆者の検索によるとて701名中891
 名即ち52.3%に多少なりともその排泄をみた。その中多量のBAIBを排泄し,HOmozy-
 90u8eXCretOrと考えられる例が95励⊂みられた。双生児例2例,親子例5例の検索の
 結果,BAエB-ariaは常染色体劣性遺伝によることが推定された。
 その他の検索を行った疾患の内訳は,神経疾患83名,血液疾、患29名,染色体異常例14名,
 内分泌疾患55名,Vitaminに関する疾患21名,肝疾患22名,腎疾患"名,筋骨格系
 疾患27名,皮膚疾患17名,その他の各種疾患46名のアミノ酸尿の検索結果も併せて報告し
 た。特にWiison氏病40例中5例はGAAの所見が見出されたが,残り5例は正常範囲であ
 った。
懸
 第2編薄層クロマトグラフィーによる尿中ホモチスチンの検索法
 第2編では特に含硫アミノ酸の代謝異常症の検索法として,著者が考案したホモチスチン尿症
 の簡便な同定滲について述べる。ホモチスチン尿症のスク11一ニング法と.しては,Oyanid.e
 nitroprus8ide反応が用いられるがナこの呈色反応はCystine,HOmocystine
 共に陽性であり両者の鑑別を要する。筆者は一次元薄層クロマトグラフィーにより,KCN
 を加えたPhenol・水(5:1)の溶媒にて展開分離し,塩化白金試薬にて呈色せしめることに
 より,Cy8tine,Homocy'8tine・Oy6tathionine,Me七hionineを容易犀鑑別
 し得ることを見出した。又本法はホモチスチン尿症以外の含硫アミノ酸の代謝異常症のスクリー
 ニング法としても用い得る。ホモチスチン尿症は、従来アミノ酸代謝異常症として代表的なフエ
 ニールケトン尿症にも匹敵する頻度が予想され,そのスクq一ニング方法の確立は臨床上極めて
 有用である。本法によるズクリーニングの結果,現在迄に・5例のホモチスチン尿症を発見し,こ
 れ等患児の肝酵素を分析し,Cys七a七hionine合成酵素の欠之を証明し得た。
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